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RESUMEN
La Medicina Genómica es el uso de la información de los genomas y sus derivados (ARN, proteínas y metabo-
litos) que permite guiar la toma de decisiones médicas, es un componente clave de la medicina personalizada. La 
Medicina Genómica permite conocer la cartografía del genoma humano y proporciona una valiosa información a 
tener en cuenta a la hora de detectar genes implicados en ciertas enfermedades. Esto conlleva a que en la actua-
lidad nos centremos más en la predicción de patologías que en la prevención, por lo que la tendencia es que en el 
futuro la Medicina Genómica acabe desbancando a la Medicina Preventiva. El Proyecto Genoma Humano presenta 
diversas aplicaciones que, al no tener una clara cobertura legal, traen consigo un nuevo paradigma con problemas 
éticos, sociales y legales que la comunidad científica trata de resolver para compaginar los aspectos morales con el 
progreso en la investigación. El objetivo del presente trabajo es describir brevemente los aspectos éticos, legales y 
sociales del Genoma Humano.
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SUMMARY 
Genomic Medicine and its different forms of application (personalized or individualized medicine, which 
are part of pharmacogenomics, toxicogenomics and nutrigenomics, and predictive, regenerative or re-
placement, molecular and reproductive medicine), without a doubt have transformed the modern medi-
cine and are a new paradigm. This article aims to review the various forms of genomic medicine, since its 
benefits to human health and substantial changes in the approach to health-disease process, as well as the problems 
and paradoxes associated to be addressed from bioethics and Law.
Key words
Genomic, Medicine, Ethics, Human Genome.
RESUMO
A Medicina Genômica é o uso da informação dos genomas e seus derivados (ARN, proteínas e metabólitos) e 
permite guiar a tomada de decisões médicas; é um componente-chave da medicina personalizada. A Medicina Ge-
nômica permite conhecer a cartografia do genoma humano, proporciona uma valiosa informação a ser considerada 
na hora de detectar genes implicados em certas doenças. Isto leva a que atualmente nos concentremos mais na 
predição de patologias que na prevenção, sendo que a tendência é que no futuro a Medicina Genômica acabe des-
bancando a Medicina Preventiva. O Projeto Genoma Humano apresenta diversas aplicações, que se não tiverem uma 
clara cobertura legal trazem consigo um novo paradigma, com problemas éticos, sociais e legais que a comunidade 
científica tenta resolver para compaginar os aspectos morais com o progresso na pesquisa. O objetivo do presente 
trabalho é descrever brevemente os aspectos éticos, legais e sociais do Genoma Humano.
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Si bien los genes no tienen como función causar 
enfermedades, fueron los defectos genéticos asocia-
dos a distintas enfermedades los que principalmente 
sirvieron de marcadores para catalogar los genes co-
rrespondientes (Dosne Pasqualini, 2001). Las enferme-
dades genéticas son reconocidas como una de las prin-
cipales en las categorías de enfermedades humanas.
(Kumar, 2008).
La medicina genómica es el uso de la información 
de los genomas y sus derivados (ARN, proteínas y 
metabolitos) que permite guiar la toma de decisiones 
médicas, es un componente clave de la medicina per-
sonalizada.( Ginsburg, Willard, 2009; Feero et al., 2010)
La Medicina Genómica permite conocer la cartogra-
fía del genoma humano proporciona una valiosa infor-
mación a tener en cuenta a la hora de detectar genes 
implicados en ciertas enfermedades. Esto conlleva a 
que en la actualidad nos centremos más en la predic-
ción de patologías que en la prevención, por lo que la 
tendencia es que en el futuro la Medicina Genómica 
acabe desbancando a la Medicina Preventiva.
Así pues, los adelantos tecnológicos en relación al 
conocimiento del genoma humano han llevado al surgi-
miento de la terapia génica. La terapia génica se basa 
en la aplicación de la tecnología del ADN recombinante 
(Ingeniería Genética) para modificar el gen defectuoso 
o reemplazarlo por el gen normal, de manera perma-
nente, o bien silenciar genes (Capó, Frejo, 2007).
La medicina comienza a adoptar las herramientas 
genómicas que permitan la predicción más precisa y 
el tratamiento de enfermedades. Las tecnologías de 
secuenciación de ADN y los análisis de transcrip-
tomas, proteomas y metabolomes han propor-
cionado las bases para descifrar la estructura, la 
variación y la función del genoma humano y de 
relacionarlos con la salud y la enfermedad (Wall 
et al.,2009 ; Thompson et al., 2010).
La mayor eficacia de la secuenciación de ADN abre 
la posibilidad de analizar un gran número de genomas 
individuales y transcriptomas, de proteomas comple-
tos de referencia y metabolomes que están dentro 
del alcance utilizando potentes técnicas de análisis 
basadas en cromatografía, espectrometría de masas y 
resonancia magnética nuclear. Actualmente se propo-
ne la medicina sistémica como futuro de la medicina 
genómica. Esta especialidad permitirá a la medicina 
convertirse en predictiva, personalizada, preventiva y 
participativa (Auffray et al. 2009).
El Genoma Humano trajo aparejado un nuevo para-
digma con problemas éticos, sociales y legales (Dos-
ne Pasqualini, 2001, Samar , Avila, 2002; Samar et al., 
2006; Avila et al., 2008). Luego de un amplio debate 
que demandó la redacción de ocho anteproyectos en 
un periodo de cuatro años, el 25 de junio de 1997 el tex-
to final de la declaración fue aprobado por la Comisión 
de expertos de la UNESCO. La Declaración fue aproba-
do por unanimidad y por aclamación por la Conferencia 
General en su reunión Nº 29 del 11 de noviembre de 
1997, primer instrumento universal en el campo de la 
Biología. El mérito indiscutible de ese texto radica en 
el equilibrio que establece entre la garantía del respeto 
de los derechos y las libertades fundamentales, y la 





Un principio ético funda-
mental en relación al co-
nocimiento del genoma 
humano es el de prote-
ger la intimidad de los 
datos genéticos perso-
nales, evitando su di-
fusión a terceras perso-
nas o entidades. 
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Los grandes temas de la Declaración son:
a. La dignidad humana y el genoma humano. Donde 
se considera, en sentido simbólico, que el genoma huma-
no es patrimonio de la humanidad.
b. Los derechos de las personas interesadas. Donde se 
revalorizan el consentimiento informado, la confidenciali-
dad y la no discriminación por cuestiones genéticas.
c. Las investigaciones sobre el genoma hu mano. 
Donde se regulan las investigaciones científicas supedi-
tando la libertad de pensa iento y de investigación a los 
derechos de los individuos en relación a su dignidad y 
libertad.
d. Las condiciones de el ejercicio de la actividad cien-
tífica. Donde se establecen los derechos y responsabili-
dades de los investigadores.
e. La solidaridad y la cooperación internacional. Donde 
se abordan los principios de solidaridad y cooperación in-
ternacional tanto con las personas como con los pueblos 
y las comunidades vulnerables.
Cabe destacar que esta Declaración no avanza en 
la controversia en relación al comienzo de la vida, tema 
sobre el cual la Comisión no logró consenso. Así, cier-
tos autores consideran que la persona existe desde 
el momento de la concepción, correspondiente a la 
formación del cigoto. Sostienen que en el momento 
de la fecundación los dos gametos forman una nueva 
entidad biológica, el cigoto o embrión celular, una nue-
va vida individual, una persona con un código genético 
individualizado, un genoma que individualiza y define al 
hombre, diferente al de sus progenitores. Desde ese 
momento de la concepción se produce el desarrollo 
biológico ininterrumpido de ese nuevo individuo huma-
no, cumpliendo un ciclo o curva vital. Mantienen que 
cada ser humano es un ser único e irrepetible en la 
historia de la humanidad (Avila et al 2008). Otros au-
tores, sin embargo, defienden un punto de vista dife-
rente, argumentando que la falta de un desarrollo fi-
siológico adecuado y necesario para el mantenimiento 
de las capacidades sensitivas hace que los embriones 
no sean candidatos apropiados para adscribirse a los 
derechos humanos y morales que se les quiere atribuir 
(Warren,1991).
Un principio ético fundamental en relación al co-
nocimiento del genoma humano es el de proteger la 
intimidad de los datos genéticos personales, evitando 
su difusión a terceras personas o entidades (Williams, 
Schroeder, 2004; Petersen et al. 2005; Fan et al. 2008). 
En todo caso, la inviolabilidad del genoma humano 
debe también considerarse como un principio a mante-
ner de forma clara y absoluta; desde el punto de vista 
ético no se puede alterar el genoma propio de la es-
pecie humana. Actualmente los esfuerzos se centran 
en dilucidar el camino a seguir en un futuro inmediato 
para garantizar la ética sin llegar a cortar el cauce de los 
conocimientos y los progresos aportados por el espec-
tacular desarrollo de la Genética Molecular.
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